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mikrotsütaarne aneemia, beeta-talasseemia
Talasseemiad on pärilikud hemoglobinopaatiad, mis on põhjustatud sellest, et sünteesitakse ehituslikult 
anomaalset hemoglobiini (Hb) molekuli või toimub normaalse hemoglobiini mittepiisav süntees. Beeta-
talasseemia korral sünteesitakse Hb-d vähe ja selle tagajärjel tekib hüpokroomne aneemia. 
Artiklis on kirjeldatud 12aastase poeglapse haigusjuhtu, kellel on mikrotsütaarne aneemia 3. eluaastast.
Epidemioloogia
Piirkonniti on levinud erinevad geneetilised defek-
tid ja sellest tulenevalt ka talasseemia erinevad 
vormid. Vahemere maades, eriti Itaalias, Kreekas, 
Hispaanias, Küprosel ja Maltal, on enam levinud 
beeta-talasseemia. Beeta-talasseemia on sage 
haigus ka Põhja-Aafrikas ja Lähis-Ida maades. 
Kagu-Aasias, Aafrikas ja Indias on aga sageda-
mini alfa-talasseemiat (1). Mitmetes seni vähese 
talasseemialevimusega riikides, näiteks Norras, on 
koos immigrantidega talasseemia esinemispiirkon-
dadest sagenenud ka hemoglobinopaatiad (2).
Patofüsioloogia
Hemoglobiinil on mitmeid füsioloogilisi vorme. 
Loote maks hakkab kolmandal kuul sünteesima 
fetaalset hemoglobiini (HbF). Pärast sündi vähe-
neb HbF-i tase kiiresti ja HbF asendub täiskasvanu 
hemoglobiiniga. Täiskasvanul on hemoglobiini 
prevaleerivaks tüüpvormiks hemoglobiin A (HbA), 
mis moodustab 95% kogu hemoglobiinist. Lisaks 
on täiskasvanul 3,5% Hb-vormi HbA2 ja 0,5–1,5% 
HbF-i. Hb valguline osa globiin on tetrameer, 
milles on kaks identset α-globiini ahelat ja kaks 
identset β-globiini ahelat. Lisaks eespool toodud 
kahele polüpeptiidahelale on veel δ- ja γ-ahelad. 
Globiini ahelad on paaris ja funktsioneeriv Hb 
eeldab tasakaalu paari mõlema ahela vahel. 
Täiskasvanu põhiline hemoglobiin HbA koosneb 
kahest α-globiini ja β-globiini ahelast, selle tähis 
on HbA (α2β2). Fetaalse hemoglobiini tetrameer 
koosneb kahest α- ja γ-globiini ahelast, selle tähis 
on HbF (α2γ2). HbA2 molekuli tetrameeri moodus-
tavad kaks α- ja β- globiini ahelat, selle tähis on 
HbA2 (α2δ2) (vt tabel).
Olenevalt 11. kromosoomi geenidefektist on 
häiritud kas alfa-, beeta-, gamma- või delta-globiini 
ahela süntees. Sellest tulenevalt eristatakse ka 
talasseemia erinevaid vorme. Kõige sagedasem on 
beeta-talasseemia, mille korral on vähenenud või 
puudub üldse β-globiini ahela süntees. α-globiini 
ahelad moodustavad tetrameere olemasolevate 
β-globiini ahelatega, kuid osa α-globiini ahelaid 
jääb β-globiini ahelate vähesuse tõttu paariliseta. 
Seetõttu seondub osa paariliseta α-globiini ahelaid 
dimeerideks kas γ-globiini ahelatega (moodus-
tub HbF) või δ-globiini ahelatega (moodustub 
HbA2) (3). Eespool tulenevast väheneb beeta-
Hemoglobiin Struktuur Kommentaarid
Normaalselt HbA α2β2 95% täiskasvanu hemoglobiinist.
HbA2 α2δ2 3,5% täiskasvanu hemoglobiinist. Beeta-talasseemia korral 
suureneb HbA2 tase veres.
HbF α2γ2 Loote hemoglobiin, väheneb pärast sündi ja asendub HbA-ga. 
Täiskasvanul on HbF-i kuni 1,5%. Beeta-talasseemia korral 
suureneb HbF tase veres.
Tabel. Hemoglobiini vormid tervel täiskasvanul ja muutused beeta-talasseemia korral
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talasseemia korral HbA süntees. Samal ajal on 
veres tavapärasest rohkem HbA2 ja HbF-i. Viimast 
asjaolu kasutataksegi talaseemia diagnoosimisel. 
Hb defitsiidi tõttu tekivad nii mikrotsütaarsus kui 
ka hüpokroomsus (4). Osa paariliseta α-globiini 
ahelaid kuhjub ja sadeneb välja luuüdi erütro-
tsüütides.
Pärilikkus
Beeta-talasseemia on autosomaalne retsessiivselt 
päranduv haigus ja molekulaarselt väga hetero-
geenne. 11. kromosoomi β-globiini geenis on kirjel-
datud üle 150 mutatsiooni (5). Talasseemia-alleeli 
suhtes homosügootidel areneb raske talasseemia 
(thalassemia major) ja juba esimestel elukuudel 
kujuneb sügav aneemia. Viimane on tuntud ka 
Cooley aneemiana, millega kaasneb suur varane 
letaalsus (6). Heterosügootidel areneb kerge 
talasseemia (thalassemia minor) tagasihoidliku 
mikrotsütaarse aneemia ja erütrotsütoosiga. 
Mikrotsütaarse aneemia teised põhjused peale 
talasseemia on rauavaegus ning kroonilise haiguse 
aneemia.
Kliiniline pilt
Heterosügootidel on elundkondade leid normi-
pärane ja kerge aneemia leitakse enamasti 
juhuleiuna. Kuna lastel on kõige sagedamini 
rauavaegusaneemiat, siis peetakse mikrotsütaarse 
aneemia põhjuseks esialgu rauavaegust ja ena-
mik kerge talasseemiaga lapsi saab lühemat või 
pikemat aega rauapreparaati.
Ravi
Kerge beeta-talasseemia korral aneemia kliini lisi 
sümptomeid enamasti ei ole ja kerge aneemia 
ravi ei vaja. Talasseemia-alleeli suh tes homo-
sügootidel kujuneb raske aneemia ja seetõttu 
on vaja korduvalt erütromassi ülekandeid. Regu-
laarne transfusioon viib enamasti sekundaarse 
hemokromatoosi tekkeni ja raua kuhjumis-
häireteni elundites. Raske talasseemia korral 
kasutatakse ka vereloome tüvirakkude siirdamist 
(7, 8).
Haigusjuht
12aastane poiss saadeti pediaatri konsultatsioonile 
9 aastat püsinud aneemia tõttu.
Anamnees
Aneemia leiti patsiendil esimest korda kolmandal 
eluaastal. Aneemiakahtlus tekkis seetõttu, et poiss 
oli kahvatu jumega. Hemoglobiin oli 103 g/l 
(115–135 g/l). Vaatamata korduvalt ja pikka 
aega saadud rauapreparaatidele ning liha ja teiste 
rauarikaste toiduainete osa suurendamisele toidus 
jäi kerge aneemia püsima aastateks.
Pereanamneesist selgus, et patsiendi isapoolsel 
tädil on lapseeast ebaselge põhjusega aneemia. 
Poisi vend on terve. Patsiendi isa on rahvuselt 
armeenlane, ema on eestlane.
Objektiivne leid
Konsultatsioonile saabudes oli poiss kahvatu 
jumega. Füüsiline areng oli eakohane: pikkus 
142 cm (75. tsentiil), kaal 30 kg (25.–50. tsentiil). 
Perifeersed lümfisõlmed ei olnud palpeeritavad. 
Maks ja põrn ei olnud suurenenud. Kõigi teiste 
elundkondade leid oli samuti täiesti eakohane ja 
iseärasusteta.
Uuringud ja analüüsid
Vereanalüüs: Hb 104 g/l (115–155 g/l), leuko-
tsüüte 7,2 x 109/l (4,5–13,5 x 109/l), erütro-
tsüüte 5,57 x 1012/l (4,0–5,2 x 1012/l), MCV 
58,5 fl (77–95 fl), MCH 18,7 pg (25–35 pg), 
trombotsüüte 297 x 109/l (150–400 x 109/l), 
retikulotsüüte 1% (0,5–1,5%). Lahustuvad 
transferriini retseptorid (soluble transferrin receptors) 
2,58 mg/l (2,4–5,7 mg/l), ferritiin 52,5 µg/l 
(28–397 µg/l). Perifeerses veres olid mikroskoopi-
liselt mikrotsütoos, anisotsütoos ja poikilotsütoos.
Endomüüsiumivastased IgA-tüüpi ja gliadiini-
vastased IgA-tüüpi ning IgG-tüüpi antikehad olid 
negatiivsed. Seega välistati raua imendumishäire 
võimaliku põhjusena tsöliaakia. Kuna aneemia oli 
mikrotsütaarne ja eeltoodud uuringud välistasid 
mikrotsütaarse aneemia kõige sagedasema põh-
juse – rauavaeguse –, siis tekkis talasseemia hüpo-
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tees. Üheks võimalikuks viiteks oli ka patsiendi isa 
rahvus. Talasseemia kahtluse korral on põhiliseks 
uurimismeetodiks hemoglobiini erinevate fraktsioo-
nide määramine elektroforeesil. Uuring tehti 
Helsingi Ülikooli laboris. Hemoglobiini elektroforee-
sil selgus, et HbA2 hulk on tavapärasega võrreldes 
suurem. Täpsustava uuringuna tehti samas laboris 
ka kõrgtundlik vedelikkromatograafia ja selgus, et 
HbA2 oli 6,3% (norm <3,5%), seega tavapärasest 
rohkem. HbF tase oli normaalne. Suurenenud HbA2 
tase koos erütrotsütoosiga on talasseemiale iseloo-
mulik. Talasseemia diagnoosi kinnitas geeniuuring: 
patsiendil leiti beeta-globiini geenis mutatsioon 
koodon 8-AA, heterosügoot talasseemia-alleeli 
suhtes. Poisi isal on samuti mutatsioon 8-AA ja isa 
on samuti heterosügoot talasseemia-alleeli suhtes.
Diagnoos: beeta-talasseemia.
Ravi: kerge aneemia tõttu patsient ravi ei vaja. 
Rauapuudust talasseemiahaigetel ei ole ja raua-
preparaate ei kasutata.
Lastel on kõige sagedasem aneemia mikrotsütaar-
sete aneemiate hulka kuuluv rauavaegus aneemia. 
Talasseemia võimalusele peaks mõtlema, kui lapsel 
on mikrotsütaarne aneemia, kuid rauavaegusele 
viiteid ei ole: laps sööb rauda sisaldavaid toidu-
aineid ja puuduvad malabsorptsiooni sündroomile 
iseloomulikud tunnused. Transferriini lahustuvate 
retseptorite kontsentratsioon veres on rauavaegus-
aneemia puhul suurenenud, talasseemia korral aga 
normväärtustes. Kroonilise haigusega kaasneva 
mikrotsütaarse aneemia välistab sel juhul võimalike 
haigusnähtude puudumine 9 aasta jooksul ning 
eakohane ja normaalne elundisüsteemide leid.
Meie teada ei ole Eestis talasseemiajuhte varem 
kirjeldatud.
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Summary
Beta thalassemia
causes erythrocytes to be smaller, leading to the classic 
hypochromic and microcytic picture of thalassemia.
We present a case of a 12-year-old boy who has 
microcytic hypochromic anaemia since 3 years of age. The 
patient is in the heterozygous state of beta thalassemia. 
The laboratory data of thalassemia minor may resemble 
those of iron deficiency anaemia. Thalassemia should 
be considered in any child with hypochromic microcytic 
anaemia that does not respond to iron supplementation.
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